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W dniu 13 kwietnia 2005 roku odby∏o si´ w Warszawie
spotkanie cz∏onków Komitetu Genetyki Cz∏owieka i Pato-
logii Molekularnej Wydzia∏u Nauk Medycznego PAN
(KGCiPM), Zarzàdu G∏ównego Polskiego Towarzystwa
Genetyki Cz∏owieka (PTGC) oraz Przewodniczàcego Pol-
skiego Towarzystwa Immunogenetycznego (PTI), na któ-
rym dokonano oceny stanu molekularnej diagnostyki
genetycznej w Polsce oraz omówiono aspekty etyczne
zwiàzane z tà diagnostykà. Ponadto dyskutowano o pro-
blemach dotyczàcych przesiewowych badaƒ molekular-
nych majàcych na celu identyfikacje mutacji genowych
warunkujàcych wystàpienie niektórych chorób dziedzicz-
nych, a tak˝e genów mogàcych mieç zwiàzek z predyspo-
zycjà do rozwoju choroby nowotworowej.
Od kilku lat w polskich Êrodkach masowego prze-
kazu, szczególnie w prasie, pojawiajà si´ reklamy firm
oferujàcych molekularne badania dziedzicznych mutacji
genów, które mogà warunkowaç predyspozycje do roz-
woju chorób. Niektóre z tych reklam sà rekomendowane
przez przedstawicieli Êrodowiska medycznego. Uwa˝a-
my, ˝e propozycje odp∏atnych badaƒ molekularnych ofe-
rowane przez wi´kszoÊç laboratoriów nie spe∏niajà podsta-
wowego prawa pacjenta do uzyskania pe∏nej wiedzy na
temat tych badaƒ, kompetentnej interpretacji wyników
oraz cz´sto naruszajà normy etyczne zwiàzane z nieprze-
strzeganiem zasad poradnictwa genetycznego.
Nale˝y przypomnieç, ˝e Konwencja o Ochronie Praw
Cz∏owieka i GodnoÊci Istoty ludzkiej Wobec Zastosowaƒ
Biologii i Medycyny (tzw. Konwencja Bioetyczna Rady
Europy) okreÊla wyraênie zasady, które powinny obowià-
zywaç mi´dzy innymi w przypadku wykonywania gene-
tycznych testów prognozujàcych. W art. 12 Konwencji,
stwierdza si´, ˝e testy te „mogà byç przeprowadzane wy-
∏àcznie dla celów zdrowotnych albo dla badaƒ naukowych
zwiàzanych z celami zdrowotnymi oraz podlegajà odpo-
wiedniemu poradnictwu genetycznemu. Stwierdza te˝, ˝e
„nie mo˝na przeprowadziç interwencji medycznej bez
swobodnej i Êwiadomej zgody osoby jej poddanej” (art. 5).
Nie ulega wàtpliwoÊci, ˝e zachodzàcy na naszych
oczach post´p w badaniach molekularnych genów cz∏o-
wieka jest znaczàcy i budzi nadziej´ nie tylko na mo˝liwo-
Êci rozpoznawania genów zwiàzanych z chorobami dzie-
dzicznymi, ale te˝ z potencjalnà mo˝liwoÊcià wprowadze-
nia terapii genowej. Jest to szczególnie wa˝ny i zarazem
delikatny problem, gdy˝ cz´sto dotyczy intymnej sfery ˝y-
cia chorej osoby oraz jej rodziny.
Pracownicy laboratoriów molekularnych sà niewàtpli-
wie zafascynowani post´pem w zakresie mo˝liwoÊci za-
stosowania i wykorzystania metod biologii molekularnej
w medycynie, nie zawsze jednak rozumiejà rol´ i znacze-
nie poradnictwa genetycznego w procesie diagnostyki
choroby genetycznej i nie doceniajà psychologicznego
znaczenia bezpoÊredniego kontaktu kompetentnego leka-
rza genetyka z pacjentem i jego rodzinà. Zadaniem le-
karza genetyka jest mi´dzy innymi wyjaÊnienie istoty no-
sicielstwa mutacji genu predysponujàcego do rozwoju
choroby oraz znaczenia uzyskanego wyniku badania gene-
tycznego. Ponadto okreÊla ryzyko wystàpienia choroby
u pacjenta lub/i cz∏onków jego rodziny. Dlatego te˝ propo-
nowanie odp∏atnych badaƒ molekularnych „na ˝yczenie”
chorej lub zdrowej osoby bez zapewnienia poradnictwa
genetycznego, konsultacji i opieki innych specjalistów
oraz wydawanie wyniku pacjentowi bez komentarza, jest
sprzeczne z zasadami etyki lekarskiej.
Problem, który pojawia si´ w mediach, stanowi kam-
pania na rzecz prowadzenia molekularnych badaƒ indywi-
dualnych i przesiewowych w kierunku mutacji genów wa-
runkujàcych niektóre choroby dziedziczne oraz mutacji
zwiàzanych z predyspozycjà do nowotworów. Artyku∏y na
ten temat zawierajà wiele nierzetelnych informacji, które
mogà powodowaç nieuzasadnione l´ki i niepokoje. Po-
dobnie jak w badaniach molekularnych chorób jednoge-
nowych, niektóre laboratoria wykonujàce te badania, za-
pominajà o poradnictwie genetycznym i o konsekwen-
cjach wyniku testu genetycznego dla osoby, u której, za
pomocà testu, wykryto na przyk∏ad mutacj´ genu predys-
ponujàcà do rozwoju nowotworu. Co wi´cej, wynik „ujem-
ny” badania jednego lub kilku genów mo˝e byç êród∏em
poczucia fa∏szywego bezpieczeƒstwa pacjenta, gdy˝ no-
sicielstwo mutacji w genie BRCA1 wyst´puje zaledwie
u 2-4% chorych na raka piersi. W powstawaniu choroby
nowotworowej mogà odgrywaç rol´ liczne inne, cz´sto
jeszcze nieznane, geny.
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Uwa˝amy, ˝e wprowadzanie przesiewowych testów
genetycznych w Polsce powinno odbywaç si´ za wiedzà
i zgodà komisji bioetycznej, która po zapoznaniu si´ z me-
rytorycznym uzasadnieniem takich badaƒ i uwzgl´dnieniu
aspektów etycznych, b´dzie je rekomendowaç. Zapewni to
realizacj´ warunków okreÊlonych przez Europejskie Towa-
rzystwo Genetyki Cz∏owieka (ESHG) zawartych w reko-
mendacjach tego towarzystwa i okreÊlajàcych zasady pro-
wadzenia populacyjnych genetycznych programów badaƒ
przesiewowych. Uwa˝amy te˝, ˝e taka komisja powinna
byç powo∏ana przy Ministrze Zdrowia RP i w tym celu za-
mierzamy podjàç stosowane dzia∏ania.
Ministerstwo Zdrowia RP oraz Narodowy Fundusz
Zdrowia koordynujà i finansujà programy badaƒ, a nawet
ca∏e procedury medyczne dotyczàce diagnostyki chorób
uwarunkowanych genetycznie, w tym, opieki nad rodzina-
mi wysokiego ryzyka rozwoju choroby nowotworowej.
Programy te sà realizowane w wielu poradniach gene-
tycznych, znajdujàcych si´ g∏ównie przy oÊrodkach onko-
logicznych i akademiach medycznych. Powo∏ana w ubie-
g∏ym roku Sieç Referencyjnych Laboratoriów Diagno-
stycznych, Polskiego Towarzystwa Genetyki Cz∏owieka
skupia te oÊrodki diagnostyczne, które spe∏niajà zarówno
standardy profesjonalne w zakresie diagnostyki mole-
kularnej okreÊlonych chorób dziedzicznych – jednoge-
nowych, jak równie˝ realizujà obowiàzek zapewnienia
poradnictwa genetycznego osobom obj´tym badaniami
i ich rodzinom. Wykaz profesjonalnych poradni genetycz-
nych majàcych kontrakty z Ministerstwem Zdrowia
lub NFZ na wykonywanie bezp∏atnych badaƒ molekular-
nych genów zwiàzanych z predyspozycjà do rozwoju no-
wotworów zostanie umieszczony w witrynie PTGC:
www.ibb.waw.pl/-ptgc
Genetycy zebrani na posiedzeniu Komitetu
KGCiPM PAN oraz Zarzàdu G∏ównego PTGC i PTI,
bioràc pod uwag´ dobro spo∏eczeƒstwa polskiego, a szcze-
gólnie tych rodzin, w których wyst´pujà choroby gene-
tyczne, sformu∏owali nast´pujàce oÊwiadczenie:
1. Badania molekularne chorób uwarunkowanych dzie-
dzicznie w Polsce powinny byç przeprowadzane z po-
szanowaniem norm i obowiàzków wynikajàcych ze
standardów post´powania zawodowego, jak równie˝
procedur, które majà zastosowanie w konkretnych
przypadkach chorób genetycznych, a tak˝e odpowiadaç
obowiàzujàcym normom etycznym.
2. Prowadzenie badaƒ nosicielstwa mutacji genów wa-
runkujàcych predyspozycj´ do rozwoju nowotworów
powinno byç prowadzone wy∏àcznie w onkologicznych
poradniach genetycznych – zatrudniajàcych lub pra-
cujàcych pod bezpoÊrednim nadzorem lekarza genety-
ka klinicznego.
3. Poszukiwanie nosicielstwa mutacji takich genów po-
winno byç zawsze poprzedzone zebraniem – przez le-
karza onkologa lub genetyka klinicznego szczegó∏o-
wego wywiadu rodzinnego z uwzgl´dnieniem wcze-
Êniejszych zachorowaƒ na nowotwory.
4. Przed wykonaniem testu nale˝y dok∏adnie poinformo-
waç pacjenta o zakresie wiarygodnoÊci i ogranicze-
niach diagnostycznych testu, w tym ujemnego wyniku
badania, który przy obcià˝onym wywiadzie rodzinnym
nie wyklucza go z grupy zwi´kszonego ryzyka zachoro-
wania. Pacjent powinien zawsze z∏o˝yç pisemne oÊwiad-
czenie zgody na wykonanie testu genetycznego, zawie-
rajàce stwierdzenie o uzyskaniu szczegó∏owych infor-
macji o tym teÊcie.
5. Wprowadzanie programów badaƒ nosicielstwa mutacji
genów predysponujàcych do wystàpienia choroby gene-
tycznej wymaga uzyskania zgody komisji bioetycznej.
6. Zebrani uwa˝ajà, ˝e stwierdzenie u badanej osoby,
w wyniku przeprowadzonych badaƒ genetycznych,
zwi´kszonego ryzyka rozwoju choroby nowotworowej,
wymaga zapewnienia jej profesjonalnej opieki lekar-
skiej. Dotyczy to okresowych badaƒ ukierunkowanych
na wczeÊniejsze wykrywanie nowotworów oraz opieki
psychologicznej, gdy˝ u tych osób mo˝e pojawiç si´
l´k i dyskomfort ˝yciowy.
7. Zebrani zdecydowanie przeciwstawiajà si´ reklamie
i kryptoreklamie w Êrodkach masowego przekazu ba-
daƒ komercyjnych ukierunkowanych na wykrywanie
nosicielstwa mutacji genowych, które naruszajà zasady
etyczne poradnictwa genetycznego.
8. Zdaniem zebranych zasadne jest dà˝enie do uzyski-
wania przez genetyczne laboratoria diagnostyczne, re-
komendacji odpowiednich towarzystw lub organizacji
naukowych.
9. Zwracamy si´ do Polskich Parlamentarzystów o szybkie
ratyfikowanie Konwencji Bioetycznej Rady Europy.
W imieniu KGCiPM PAN:
prof. d hab. n. med. Janusz Limon
W imieniu Zarzàdu G∏ównego PTGC:
prof. dr hab. n. med. Tadeusz Mazurczak
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